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INTRODUCAO

= A deficiéncia intelectual (DI) associada a dismorfias
e manifestagbes multissistémicas representa um
desafio diagndstico na pratica da genética clinica.
Apesar do avango nas técnicas moleculares, muitos
casos permanecem sem diagndstico etioldgico
definido.

OBJETIVO

= Relatar o caso de uma adolescente com DI grave

e dismorfias cuja investigagdo genética extensa

nao elucidou a etiologia.
RELATO DO CASO

= Paciente feminina, 17 anos (Figuras 1)

= Primeira filha de pais ndo consanguineos e higidos

= Sem antecedentes perinatais e histéria familiar
significativos

= Atraso global do desenvolvimento: sustentou a
cabega aos 5 meses, sentou aos 9 meses,
caminhou com quase 3 anos e iniciou fala com
monossilabos apenas aos 10 anos

= Anomalia vasculares (artéria subclavia esquerda
aberrante, corrigida na infancia)

= Permanecendo com auséncia de linguagem verbal

= Dl grave

= Alteracdes otorrinolaringolégicas (roncos, apneia do
sono e perda condutiva da audigéo)

= Dismorfias (epicanto, fendas palpebrais estreitas,
sinofre, sobrancelhas arqueadas, orelhas pequenas,
dentes proeminentes e espagados, hipertrofia

gengival, dedos longos com hipoplasia do 5° dedo)

Figuras 2: Paciente aos 17 anos (a) e 18 anos (b)
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= Investigagao diagnéstica

- Radiografia de esqueleto: escoliose, anomalias
cervicais em C1-C2 e C5-C7 vertebrais e discreta
reducdo de espago isquio-femoral esquerdo (Figuras 2)
- Ressonéancia de cranio: normal

- Avaliagdo oftalmoldgica: baixa acuidade visual e
obstrugéo do canal lacrimal

- Ecocardiograma: normal

- ECG: taquicardia sinusal, sobrecarga ventriculo direito

Figuras 2: RX coluna cervical AP (a), coluna
toracicatlombar AP (b) e coluna toracicat+lombar P (c)

= Investigagao genética

- Cariétipo: normal

- SNP-array: normal

RERE:c.4620C>G
de

- Sequenciamento do exoma:
(p-His1540GIn),
significado incerto (PM2_sup + PP3_sup + PP2_sup)

** Achado incidental acionavel em SCN5A (c.2729C>T,

p.Ser910Leu) foi identificado, com potencial risco para

em heterozigose, variante

arritmias cardiacas.
DISCUSSAO

v Gene RERE é associado a sindromes com DI e

malformagdes cerebrais, mas sem associagdo
definitiva com o fenétipo da paciente.
Este caso ilustra a complexidade diagndstica de
quadros sindrdmicos com DI e multiplas dismorfias,
que apesar de extensa investigagdo (incluindo
exoma), muitas vezes nao é conclusivo
Segue em acompanhamento multidisciplinar
Encaminhamento para avaliagdo cardiolégica em
fungdo do achado incidental
Considerar segregacao da variante nos pais
A reandlise do exoma deverd ser realizada
futuramente e a indicagdo de sequenciamento de
genoma completo deve ser considerada nesse

caso.




